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Development of new technological applications for post- and prenatal 
diagnosis of the hemoglobinopathies
1. De MLPA techniek heeft, vanwege zijn eenvoud en relatief lage kosten, geleid tot een 
revolutie binnen de diagnostiek voor en onderzoek naar pathogene CNVs.
Dit proefschrift
2. Hoewel linkage analyse voor mutatie detectie nauwelijks nog wordt gebruikt is het voor 
niet-invasieve prenatale diagnostiek (NIPD) mogelijk de meest geschikte methode om 
het wildtype paternale allel in de maternale circulatie aan te tonen en daarmee 
sikkelcelziekte bij de foetus uit te sluiten.
Dit proefschrift
3. Bij NIPD van recessieve aandoeningen is het in meer dan de helft van de gevallen 
noodzakelijk om alsnog een invasieve ingreep uit te voeren, vanwege gebrek aan 
informativiteit van het paternale allel.
Dit proefschrift
4. Bij prenatale diagnose van beta-thalassemie dient men rekening te houden met de locus 
heterogeniteit van deze aandoening.
Dit proefschrift
5. Resultaten van een fine-tiling array experiment zijn soms lang niet zo nauwkeurig als de 
naam doet vermoeden.
Dit proefschrift
6. Dragers van hemoglobinopathie zijn zeer eenvoudig te identificeren. 
7. Vanwege de daling in kosten van de ‘next generation sequencing’ technieken is het 
waarschijnlijk dat deze uiteindelijk de huidige post- en prenatale diagnostische testen 
zullen vervangen.
8. De huidige stand van de wetenschap is ontoereikend om te voldoen aan de verwachting 
om alle data van een ‘gesequenced’ genoom correct te interpreteren.
9. Gedetailleerde studies van de globine-genen en hemoglobinopathieën hebben 
bijgedragen aan de kennis van moleculaire mechanismen die ten grondslag liggen aan 
veel genetische aandoeningen 
D.R. Higgs, Cold Spring Harb Perspect Med. 2013;3:a011718
10. De lengte van de discussies van de hedendaagse literatuur betreffende NIPD van 
hemoglobinopathieën is rechtevenredig met de weg van ‘proof of principle’ tot 
gevalideerde diagnostische test.
11. Many of the things that seem impossible now will become realities tomorrow.
Walter E. Disney, Man in Space, 1955
12. Genetica is als muziek; het uitgangspunt is eenvoudig, de variaties zijn oneindig en het 
resultaat is fascinerend.
13. And in the end, it's not the years of your life that counts. It's the life in your years. 
Adlai E. Stevenson, Address at Princeton University, 1954
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